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RESUMEN 
 
     El síndrome nefrótico congénito durante el primer año de vida es poco frecuente en nuestro 
medio, al igual que en otros países de latinoamérica; lo contrario ocurre en algunos países 
europeos donde la prevalencia es mayor:  Se ha encontrado asociaciones de este síndrome con 
alteraciones embrionarias como el nefroblastoma, anormalidades genitales, 
seudohermafroditismo, síndrome uñarótula y displasia congénita de la cadera.  Se describe el caso 
clínico de un lactante menor femenina de 6 meses de edad con síndrome nefrótico congénito y 
síndrome de Down; esta asociación no ha sido descrita previamente en la literatura nacional.  El 
estudio histopatológico mostró disminución en el número de gromerulos y la lesión observada en 
los gromérulos fue una esclerosis mesangial difusa retráctil. 
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SUMMARY 
 
     The congenital nephrotic syndrome (CNS) is unfrecuent in children under twelve months of 
age in Venezuela.  However, in Europe the prevalence of CNS is higher than latinomerican 
countries.  There are many anomalities associated with CNS, such as nephroblastoma, genital 
disordes, sudohermaphroditism, syndrome finger – nail – patella and congenital hip displasia.  
The case reported is a female, six months old, with CNS and Down syndrome.  This kind of 
associate syndromes has no been reported in Venezuela before.  The histopathological picture 
show less glomeruli for square milimeter and the rest of glomeruli with retractil difuse mesangial 
sclerosis lesion. 
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INTRODUCCIÓ N 
 
     El síndrome nefrótico durante el primer 
año de vida es poco frecuente en nuestro 
medio, al igual que en otros países en 
Latinoamérica (1), lo contrario ocurre en 
otros países europeos donde la prevalencia 
es mayor (2). 
 
     Entre las causas de nefrosis durante los 
primeros seis meses de vida, podemos 
mencionar el síndrome nefrótico congénito, 
las infecciones congénitas (sífilis, 
toxoplasmosis, citomegalovirus) y la 
esclerosis mesangial difusa de etiología 
desconocida, además del síndrome de Drash, 
que incluye nefropatía, tumor de Wilms y 
alteraciones genitales.  Entre los seis y doce 
meses de vida, el síndrome nefrótico 
idiopático o la intoxicación por fármacos son 
las causas más frecuentes de nefrosis (3). 
 
     El síndrome nefrótico congénito tipo 
filandés es el más frecuente en pacientes de 
origen escandinavo, es de carácter 
hereditario autosómico recesivo y se 
relaciona con un pronóstico mortal (4).  Se 
ha encontrado además, asociación del 
síndrome nefrótico congénito con 
alteraciones embrionarias como 
nefroblastoma (5), anormalidades genitales 
(6), seudohermafroditismo (5, 7, 8), 
síndrome uña-rótula (9) y displasia congénita 
de la cadera (8, 10). 
 
     El propósito de este trabajo es presentar 
un caso de síndrome nefrótico congénito y 
síndrome de Down en una lactante femenino 
de seis meses de edad, diagnosticado en el 
servicio de Anatomía Patológica del Hospital 
Central Universitario “Antonio María 
Pineda”. 
 
DESCRIPCIÓ N DEL CASO CLÍNICO 
 
     Se trató de lactante femenina de seis 
meses de edad, natural y procedente del 
estado Yaracuy, producto de V gestación a 
término, embarazo controlado, parto 
eutócico, pesó al nacer 2970 g y talló 52 cm.  
Inicia enfermedad actual con rinorrea clara y 
polaquiuria, dos días después se asocia 
disnea y movimientos tónicos clónicos 
generalizados, mirada fija y relajación de 
esfínter.  Es ingresada al Hospital de San 
Felipe, donde le practican punción lumbar 
obteniendo líquido cefalorraquídeo 
reportado normal al estudio citológico y 
físico – químico.  Hemoglobina 8,7 g%, 
hematocrito 28%, sodio 138mEq/Lt, 
potasio 5,6mEq/Lt., creatinina 2,58 mg%, 
proteínas totales 3,4 g%, albúmina 1,8 g%, 
globulinas 1,6 g%, relación 
albúmina/globulina 1,12, gasometria 
compatible con acidosis metabólica 
descompensada.  Posteriormente se asocia al 
cuadro clínico oliguria y edema generalizado, 
recibe tratamiento médico sin mejoría por lo 
que es referido al Hospital Central “Antonio 
María Pineda” de Barquisimeto.  Examen 
Físico de ingreso peso: 5800 g.  Talla: 64 cm.  
Circunferencia cefálica 42 cm.  frecuencia 
cardíaca 130 latidos/min.  Frecuencia 
respiratoria 50 resp/min.  Tensión arterial 
110/70 mmHg.  Facies Down con 
hipertelorismo, ausencia de puente nasal, 
implantación baja de los pabellones 
auriculares, micronagtia, línea siamesa 
presente, palidez cutáneo mucosa 
generalizada, edema generalizado, irritable, 
fontanela normotensa, tórax simétrico, 
auscultación pulmonar normal, ruidos 
cardíacos rítmicos, soplo sistólico II/IV.  
Abdomen edematizado, onda ascítica 
negativa, sondaje vesical sin drenaje de orina.  
Se le practica test de muestra de orina que 
evidencia densidad urinaria 1027, pH ácido, 
proteínas +++ a ++++. 
 
     La paciente persiste hipertensa con 
acidosis metabólica descompensada y 
oliguria (gasto urinario = 0,5 cc/kg/hr.), le 
realizan ecosonograma abdominal que 
reporta:  riñones de tamaño normal, 
hiperecogénicos, pirámide renal de 
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delimitación difusa, líquido libre en cavidad 
abdominal, derrame pleural. 
 
     La evolución de la paciente es tórpida, se 
ingresa a la Unidad de Cuidados Intensivos 
donde inician diálisis peritoneal sin mejoría y 
la paciente fallece en paro cardiorespiratorio. 
 
HALLAZGOS 
ANATOMOPATOLÓ GICOS 
 
     Cadáver de lactante femenina de 6 meses 
de edad con facies caracterizada por 
hipertelorismo, ausencia de puente nasal, 
implantación baja de las orejas, micronagtia.  
Edema generalizado (anasarca), líquido libre 
en cavidad pleural y peritoneal de carácter 
cetrino.  Los riñones de observaron 
aumentados de tamaño de aspecto 
edematoso.  El estudio histológico reveló 
una disminución importante en el número de 
glomérulos, los cuales a su vez mostraban 
diferentes tamaños.  La lesión glomerular se 
caracterizó por retracción de penacho por 
esclerosis mesangial (Fig. 1 y 2).  Las 
alteraciones túbulo intersticiales estaban 
dadas por túbulos dilatados y atróficos con 
cilindros hialinos en su luz, escaso infiltrado 
inflamatorio mononuclear (Fig. 3). 
 
DISCUSIÓ N 
 
     El síndrome nefrótico congénito se 
define como una proteinuria severa con 
síntomas clínicos de síndrome nefrótico 
durante los tres primeros meses de vida (11). 
 
     En México, la forma temprana de 
síndrome nefrótico es de baja frecuencia y la 
incidencia familiar es baja (1), al igual que en 
otros países latinoamericanos, lo que 
contrasta con otros países, principalmente 
europeos, donde la prevalencia es mayor (2).  
Esto tal vez se deba a la presencia de 
diferentes mecanismos patógenos y diversos 
tipos de lesión renal. 
 
     Algunos investigadores han propuesto un 
mecanismo inmunológico por anticuerpos 
producidos por la madre contra el riñón del 
niño (2, 9, 10). 
 
     Cabe destacar que la denominación de 
“congénito” es criticable, ya que parece 
implicar una sola enfermedad, recordando 
que existen otros síndromes nefróticos 
congénitos de etiología diversa como:  sífilis, 
intoxicación por mercurio, toxoplasmosis, 
tuberculosis, citomegalovirus, septicemia, 
malformaciones cardíacas, microangiopatías 
trombóticas, entre otras (3, 12). 
 
     El síndrome nefrótico congénito tipo 
Finnish es una de las formas más común, 
siendo una enfermedad hereditaria de 
carácter autosómico recesivo que se observa 
en 1:8000 nacidos vivos en Finlandia (4, 12).  
En el caso presentado no se demostró 
involucración familiar ni alteraciones de la 
gestación o placenta. 
 
     El tiempo de aparición de la proteinuria y 
el edema va de la primera semana de la vida 
hasta el décimo primer mes.  Después de un 
período variable, durante el cual el síndrome 
nefrótico es el hallazgo clínico primario, se 
desarrolla uremia y los pacientes fallecen de 
insuficiencia renal (8).  El caso que se 
presenta falleció a los seis meses por 
insuficiencia renal, desconociéndose la fecha 
de inicio de su enfermedad. 
 
     Habib y Bois (12) en 1973, describieron la 
esclerosis mesangial retráctil como lesión 
característica de algunos casos de síndrome 
nefrótico del primer año de vida.  En su 
experiencia todos estos pacientes han 
evolucionado a insuficiencia renal crónica en 
un período no mayor de 3 años, 
independientemente de las medidas 
terapéuticas.  En nuestro caso el paciente 
evolucionó en un período de 6 meses a 
insuficiencia renal. 
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     La asociación entre síndrome nefrótico 
congénito y otras alteraciones embrionarias 
como nefroblastoma (5), anormalidades 
genitales (6), seudohermafroditismo (5, 7, 8), 
síndrome uña-rótula (9) y displasia congénita 
de la cadera (8, 10) han sido reportados, no 
siendo reportada hasta la fecha su asociación 
con síndrome de Down como en nuestro 
caso. 
 
     El tratamiento de estos pacientes es de 
mantenimiento, basado en dieta, sustitución 
de albúmina, esteroides, diálisis e intentando 
en última instancia el transplante renal (13, 
14). 
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Figura 1.- Glomérulo-esclerosis mesangial retráctil (G). H – E. 100X. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Figura 2.- Glomérulo-esclerosis mesangial retráctil. Detalle de la figura 1. H – E. 400X 
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Figura 3.- Obsérvese la dilatación de los túbulos excretores y la presencia de cilindros hialinos 
(CH). H – E. 100X. 
 
 
 
 
